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Rezumat
Sindromul Lynch, caracterizat prin mutaţii în genele de reparare a erorilor de potrivire a bazelor, este
unul dintre sindroamele ce predispun la cancer, fiind asociat cu un risc crescut de cancer colorectal şi
endometrial.  Acest studiu îşi  propune să analizeze în detaliu conexiunile specifice şi  să cerceteze
mecanismele moleculare fundamentale ale acestui sindrom. Modificările genetice la nivelul genelor
de reparare a erorilor de potrivire a bazelor ale ADN-ului, precum MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 şi
EPCAM,  predispun  indivizii  afectaţi  la  multiple  tipuri  de  cancer.  Prezenta  lucrare  de  cercetare
examinează în mod exhaustiv metodele actuale de screening şi măsurile preventive adaptate pentru
indivizii diagnosticaţi sau cu risc de a dezvolta sindromul Lynch. Integrarea tehnologiilor avansate de
secvenţiere  şi  a  dispozitivelor  sofisticate  de  bioinformatică  a  îmbunătăţit  semnificativ  precizia
detectării mutaţiilor, facilitând identificarea precisă a purtătorilor de mutaţii şi a rudelor expuse la
risc. În plus, în acest studiu se subliniază evoluţia tehnicilor diagnostice, revoluţionând identificarea
potenţialilor purtători de mutaţii. Algoritmul diagnostic care integrează criterii clinice, teste tumorale
şi analize genetice, joacă un rol esenţial în identificarea şi gestionarea sistematică a pacienţilor cu
sindrom  Lynch.  Deşi  asocierea  bine-cunoscută  a  sindromului  Lynch  cu  cancerul  colorectal  şi
endometrial este recunoscută, dovezi recente sugerează un risc crescut pentru alte tipuri de cancer.
Un aspect cheie al acestei recenzii de literatură este analiza detaliată a corelaţiei dintre sindromul
Lynch  şi  cancerele  de  prostată  sau  testiculare.  Înţelegerea  acestor  conexiuni  este  deosebit  de
importantă pentru elaborarea protocolelor de screening personalizate şi  a strategiilor preventive
pentru  indivizii  purtători  de  mutaţii  genetice.  Evaluarea  completă  a  acestui  spectru  divers  de
neoplasme  subliniază  necesitatea  unor  strategii  de  supraveghere  personalizate  şi  a  abordărilor
multidisciplinare  pentru  gestionarea  şi  reducerea  riscurilor  la  indivizii  la  care  se  suspectează
modificări asociate sindromului Lynch.
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